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Objective: Due to advances in diagnosing fetal anomalies by ultrasound, prognosis of babies with anomalies, especially in urinary tract, has 
improved. However, multiple anomalies with poor prognosis are still noted. We analyze congenital defects which coexist with fetal urinary 
tract anomalies.
Methods: We identified all pregnancies complicated by fetal urinary tract anomalies which were followed and delivered from 1998 August 
to 2008 July at Yonsei University Health System. Fetal urinary tract defects were subdivided to hydronephrosis, multicystic dysplastic 
kidney, polycystic kidney disease, renal agenesis, renal duplication and horse-shoe kidney. A retrospective study was performed regarding 
both medical records and ultrasound findings.
Results: 236 (1.8%) in total 12,431 cases were identified with urinary tract defects and 25 (12.3%) cases had coexisting other anomalies. 
Hydronephrosis was found in 156 (68.2%) cases. Multicystic dysplastic kidney was found in 37 (15.6%) cases, renal duplication in 11 
(4.7%), renal agenesis in 9 (3.8%), polycystic disease in 6 (2.5%) and horse-shoe kidney in 2 (1.0%). In 25 cases with coexisting anoma-
lies, the most common type was congenital heart defect which was found in 9 (27.6%) cases. They were composed of 8 (24.5%) atrial 
septal defect and 1 (3.1%) ventricular septal defect combined with pulmonary atresia. Other coexisting anomalies were cerebral or gastro-
intestinal tract associated anomalies, Mullerian duct anomalies and polydactyly. Six in 9 (66.7%) fetuses with one kidney had other 
anomalies.
Conclusion: Urinary tract anomalies in fetus seem to be associated with a variety of other malformation, especially cardiac anomalies. Detailed 
ultrasound or echocardiography should be carefully performed because of frequent coexisting fetal congenital anomalies. Furthermore, 
comprehensive prenatal counseling and postnatal evaluation and management will be needed. 
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서   론
태아의 비뇨기계 기형은 산전에 발견되는 기형 중에서 
15~20%를 차지하는 가장 흔한 선천적 이상으로 알려져 있
다.1 산전초음파로 태아 비뇨기계 기형을 발견한 첫 사례는 
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1970년대로 이후 초음파기술의 발전에 따라 산전초음파는 
태아기형의 발견과 처치의 필수적인 요소로 자리잡아 
2008년 Mallik 등은 산전초음파를 시행하여 출생아 1,000
명당 7.6예에서 태아 비뇨기계 기형을 발견하였다고 보고
한 바 있다.2,3 또한 출생 후의 소아 비뇨기 처치의 발전에 
힘입어 태아의 비뇨기계 기형의 발견은 임신과 출산 및 소
아비뇨기질환의 치료와 예후에 있어 중요한 요소로 작용하
게 되었으며 최근에는 비뇨기계 기형을 가진 소아의 처치
뿐만 아니라 유사 기형 및 복합 기형을 가진 태아들의 산전
치료 및 산모에 대한 상담도 빈번해졌다.4,5 2001년 
Oliveira 등은 태아의 비뇨기계 기형과 합병되는 가장 흔
한 타 장기기형으로 심혈관계 기형 및 중추신경계 이상을 
꼽은 바 있으나,6 아직까지 비뇨기계 이상을 가진 태아들에 
대한 동반 기형의 종류와 발생률에 대해서 다양한 의견들
이 제기되고 있다.7-9 특히 우리나라에서 비뇨기계 기형을 
가지는 태아에서의 동반 기형의 종류와 빈도에 대하여 정
립된 바 없어 본 연구에서는 태아 비뇨기계 기형이 있을 시
에 합병되는 타 장기기형의 종류 및 빈도를 조사하여 기형
을 가진 태아의 산전상담 및 출산 후의 치료에 도움을 주고
자 한다. 
 
연구 대상 및 방법
1. 연구 대상
연구 대상은 1998년 8월부터 2008년 7월까지 연세대학
교 의과대학부속 세브란스병원 산부인과에서 산전진찰을 
받고 분만을 시행한 12,431명의 산모들로 산전의 초음파 
결과 및 의무기록을 후향적으로 검토하였다. 산모의 나이, 
분만 시 재태연령, 산과력, 분만방법, 산전초음파 기록 및 
분만 후 신생아에 대한 진단, APGAR치, 분만 시의 출생 
체중 및 성별, 출생 후의 치료 여부와 사망 여부 등을 조사
하였다. 대상군은 모두 임신 초기부터 규칙적으로 정기적
인 산전진찰을 받은 산모로서, 본원 내원 시 초음파 검사를 
지속적으로 시행하여 태아의 비뇨기계 기형을 확인하였다. 
자궁내태아사망이나 치료적 임신 종결은 제외하였다. 
2. 비뇨기계 기형 및 동반 기형의 진단방법 및 종류
태아의 비뇨기계 기형은 물콩팥증 (Hydronephrosis), 
다낭성 형성이상 콩팥 (Multicystic dysplastic kidney), 
콩팥 무발생 (Renal agenesis), 뭇주머니 콩팥 질환 (Po- 
lycystic kidney), 중복 콩팥 (Renal duplication), 말발굽
형 콩팥 (Horseshoe kidney) 등으로 분류하였다. 신생아
의 비뇨기계 기형은 산전초음파와 출생 후의 복부초음파 
및 방광요로조영술 등을 통하여 진단하였으며 동반 기형은 
산전초음파 및 진찰을 통한 진단에 근거하여 출생 후 진찰, 
X선촬영, 심장및복부초음파, 복부전산화단층촬영, 자기공
명영상장치 등의 영상검사를 시행하여 확진하였다.
 
결   과
1. 대상 산모군의 일반적 특성
태아의 비뇨기계 기형을 가진 산모는 총 236명으로 평
균연령은 30.04±3.45세로 이 중 9.3%인 22명은 고령 임
산부이었다. 평균적인 재태연령은 38.02±2.89주로 경산
부는 96명 (40.7%), 초산부는 140명 (59.3%)이었다. 여아 
85명 (36.0%), 남아 151명 (64.0%), 제왕절개술을 시행한 
사례는 99명 (41.9%), 정상 자연 질식분만의 사례는 137명 
(58.1%)이었다. 신생아의 평균 출생 체중은 3,185.46± 
710.90 gram이었다 (Table 1). 
2. 비뇨기계 기형의 종류와 빈도
전체 12,431명 중 236명 (1.8%)에서 비뇨기계 기형을 보
였으며 이 중에서 161명 (68.2%)의 태아에서 물콩팥증을 
보였고 37명 (15.6%)에서 다낭성 형성이상 콩팥이 진단되
었다. 11명 (4.7%)이 중복 콩팥을 가진 태아였으며 6명 
(2.5%)이 태아 뭇주머니 콩팥 질환, 9명 (3.8%)이 태아 콩
팥 무발생을 보였고 2명 (1.0%)의 말발굽형 콩팥을 가진 
태아를 확인할 수 있었다 (Table 2). 
3. 동반 기형의 종류와 빈도 
236명 중 12.3%에 해당하는 25예에서 비뇨기계 기형과 
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Table 2. 비뇨 생식기계 기형의 분류에 따른 동반 기형 
종류 태아 수
(n=236)
동반 기형 
태아 수 (n=25)
동반 기형의 종류와 태아 수
(n=25)
물콩팥증 161 (68.2%) 16 심혈관계 기형 심실중격결손 2
심방중격결손 4
뇌혈관계 기형 뇌실비대증 2
맥락막총 낭종 1
뇌수종 기형 1
소화기계 기형 폐쇄 항문 1
요로계 기형 요도상열 1
배설강 외번 1
사지 기형 림프관종 1
다지증 1
다낭성 형성이상 콩팥  37 (15.6%)  3 심혈관계 기형 심방중격결손 2
생식기계 기형 잠복 고환 1
중복 콩팥 11 (4.7%)  0
콩팥 무발생  9 (3.8%)  6 심혈관계 기형 심방중격결손 1
뮐레리안관 기형 2
사지 기형 외반족 1
Mayer-Rokitanski syndrome 1
제대 기형 단일제대 동맥 1
뭇주머니 콩팥 질환  6 (2.5%)  0
말발굽형 콩팥  2 (1.0%)  1 제대 기형 단일제대 동맥 1
Table 1. 대상 산모군의 일반적 특성
일반적 특성
나이 (year, mean±SD) 30.04±3.45
평균 재태 연령 (weak, mean±SD) 38.02±2.89
평균 태아 출생 체중 (gram, mean±SD) 3,185.46±710.90
분만력 초산부 (case, %) 140 (59.3)
경산부 (case, %)  96 (40.7)
분만 방법 정상 자연 질식 분만 (case, %) 137 (58.1)
제왕절개술 (case, %)  99 (41.9)
태아 성별 남아 (case, %) 151 (64.0)
여아 (case, %)  85 (36.0)
동반하는 여타 장기의 기형을 가진 것으로 확인되었으며, 
이 중에서 가장 많은 유형은 심혈관계 기형으로 총 9예 
(36.0%)에서 진단되었다. 이외에도 뇌혈관계 기형 4명, 소
화기계 기형 1명, 뮐레리안관 기형 2명, 사지 기형 3명, 제
대 기형 2명 등이 있었다 (Table 2,3). 심혈관계 기형을 가
진 9명 중 7명이 심방 중격 결손과 그에 합병된 동맥관 개
존증, 폐동맥 협착증 등을 보였고 2명의 태아에서 심실 중
격 결손을 보였다 (Table 4). 태아들은 비뇨기계 기형과 동
반된 기형이 단일 기형인 경우가 더 많았으나 심혈관계 기
형의 경우 심실 혹은 심방 중격 결손증과 더불어 판막의 협
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Table 4. 비뇨 생식 기형에 합병된 심혈관계 기형의 사례들
비뇨 생식 기형 동반 심혈관계 기형 치료 및 경과
1 물콩팥증 심실중격결손
개방성 난원공
심실중격 패취 수복술
개방성 난원공 폐쇄술
신우 성형술 후 퇴원
2 물콩팥증 심방중격결손
동맥관개존증
보존적 치료 후 퇴원
3 물콩팥증 심방중격결손 요관 성형술
보존적 치료 후 퇴원
4 물콩팥증 심방중격결손
폐동맥판 협착
도관 삽입술 후 퇴원
5 물콩팥증 심방중격결손 보존적 치료 후 퇴원
6 물콩팥증 심실중격결손
동맥관개존증
보존적 치료 후 사망
7 콩팥무발생 심방중격결손
삼첨판 협착
폐동맥판 협착
션트 수복술
도관 삽입술 후 사망
8 다낭성 형성이상 콩팥 심방중격결손 보존적 치료 후 퇴원
9 다낭성 형성이상 콩팥 심방중격결손
삼첨판 폐쇄부전
보존적 치료 후 퇴원
Table 3. 대상 환자군의 동반 기형의 종류
동반 기형 태아 수 (n=25)
심혈관계 기형 동맥관 개존증
심방 중격 결손증
심실 중격 결손증
폐동맥판 협착 등
9 (36.0%)
소화기계 기형 폐쇄 항문 1 (4.0%)
뇌혈관계 기형 뇌실비대증
맥락막총 낭종
뇌수종 기형
4 (16.0%)
뮐레리안관 기형 2 (8.0%)
사지 말단 기형 림프관종
다지증
외반족
3 (12.0%)
요로계 기형 배설강의 외번증
요도상열
2 (8.0%)
생식기계 기형 잠복 고환 1 (4.0%)
제대 기형 단일 제대 동맥 2 (8.0%)
Mayer-Rokitanski syndrome 1 (4.0%)
착 혹은 폐쇄 부전을 동반하고 있는 경우가 6예 (66.7%)로 
단일한 심혈관계 기형을 가진 사례보다 많았다. 심혈관계
가 아닌 장기의 복합 기형을 보인 경우는 2예로 배설강의 
외번증, 척수 결박 증후군, 방광 외번증의 복합적 기형의 
사례와 외반족, 다지증, 심방 중격 결손증, 콩팥 무형성증
을 보인 사례가 있었다. 콩팥 무발생을 가진 태아 9명 중 
6명 (66.7%)이 동반기형을 가지는 것으로 조사되어 비뇨기
계 기형 중에서 콩팥 무발생이 동반 기형을 가지는 비율이 
가장 높은 것으로 조사되었다 (Table 2).
심혈관계의 동반 기형을 가진 태아들 중에서 4명은 출생 
후 보존적 치료를 시행받고 퇴원하였고, 3명은 심실 중격 
패취 수복술이나 션트 수술을 시행 후 퇴원하였으며 2명은 
사망하였다 (Table 4). 그밖에도 출생 후 납작한 코, 지문
의 이상 등의 특징적 외모와 비뇨기계 기형이 합병된 2예
에서 염색체검사를 시행하였으나 상응하는 결과는 보이지 
않았다.
 
고   찰 
산전초음파의 발전에 따라 태아 비뇨기계 기형의 산전 
발견 사례가 증가하고 있다. 임신 중에 발견되는 태아의 선
천성 기형의 비율은 2~3%로 그 중에서 요로계 기형은 
15~20%를 차지한다고 보고되었다.10-12 Brumfield 등은 
폐쇄성 요로계 기형이 있는 태아의 17%에서 타 장기의 동
반 기형이 있음을 보고하였다.13 Cocchi 등은 349명의 비
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뇨기계 기형을 가진 태아를 대상으로 한 조사에서 30.4%
에 달하는 106예의 동반 기형과 18예의 염색체 기형을 발
표한 바 있다.14 본 연구에서는 비뇨기계 기형을 가진 256
명의 태아 중 12.3%에 해당하는 25명의 태아에서 동반 기
형이 발견되었다. 이는 앞에서 밝힌 이전의 연구 결과들과 
비교하였을 때 적게 나타난 것으로, 실제로 산전초음파를 
통하여 복합적인 다장기 기형을 진단받거나 양수 천자 등
을 통하여 염색체 기형을 진단받은 산모들이 치료적 임신 
종결을 택하는 경우가 많은 국내 상황을 고려할 때 이전의 
연구보다 저자들이 조사한 동반 기형이나 염색체 기형을 
가진 태아의 수가 과소평가되었을 여지가 있다. 그러나 총 
출생아 중에서 5%가량이 선천적 기형을 동반하는 점을 고
려하였을 때,15 비뇨기계 기형을 가진 태아인 경우 그렇지 
않은 태아보다 다른 종류의 기형을 동반할 가능성이 증가
함을 짐작할 수 있겠다.
본 연구에서는 태아 비뇨기계 기형 중 콩팥 무발생으로 
진단된 태아에서 동반 기형을 가지는 비율이 가장 높게 나
타났으며, 동반 기형으로는 심혈관계 기형이 가장 많았고, 
그 중에는 심방 중격 결손증이 가장 흔한 것으로 조사되었
다. 일반적으로 선천적 심장 기형의 빈도가 1,000명의 출
생아 중 3~12예 정도인 것과 비교했을 때, 비뇨기계 기형
이 있을 경우 심혈관계 기형이 동반되는 빈도가 증가하는 
것으로 사료된다.16 2006년 Czarniak 등은 심혈관계 기형
을 가진 영유아 중 20.2%가 비뇨기계 기형을 동반함을 이미 
보고한 바 있어 두 질환의 밀접한 연관성을 추측케 한다.17
단일 혹은 경도의 비뇨기계의 기형은 일생 동안 증상을 
발현하지 않는 경우도 있지만,2 염색체이상이나 여타 장기
의 동반 기형은 좋지 않은 예후의 지표로 작용할 수 있으므
로,18 태아 비뇨기계 기형이 발견될 때에는 여타 장기의 기
형이 동반되었는지 여부를 판별하는 것이 중요하다. 태아
의 비뇨기계 기형은 심혈관계 기형을 비롯한 다양한 종류
의 장기 기형을 동반할 수 있으므로 산전 초음파로 태아의 
비뇨기계 기형을 발견하였을 때에는 태아 심초음파 등 동
반 기형 유무를 판별하기 위한 여러 정밀한 검사의 시행 및 
산모를 위한 산전상담과 분만 후의 신생아에 대한 적절한 
치료가 필요할 것으로 사료된다. 
본 연구는 1개 3차 병원에서 수집된 산모군을 대상으로 
이루어져 비뇨기계 기형을 가진 태아가 타 장기기형을 동
반할 가능성이 실제보다 높게 평가되었을 여지가 남아 있
으며 또한 산전진찰을 통하여 태아 기형을 진단받을 경우 
산모가 치료적 임신 종결을 선택하는 경우가 발생하여 명
쾌한 결론을 짓기에 어려움이 있다. 이를 극복하기 위하여 
더 많은 수의 산모와 태아들을 대상으로 여러 기관의 협력
을 통한 정확한 자료의 수집과 지속적인 연구가 필요하다
고 본다.
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= 국문초록 =
목적: 태아의 비뇨기계 기형과 이에 동반되는 기형의 종류 및 발생 빈도에 대하여 알아보고자 한다.
연구 방법: 1998년 8월부터 2008년 7월까지 연세대학교 의료원에서 산전 진찰 및 분만을 시행한 산모 중 비뇨기계 기형으로 
진단된 태아에서 동반된 기형의 종류와 빈도를 조사하였다.
결과: 총 12,431명의 대상군 중 236명 (1.8%)의 태아에서 비뇨기계 기형이 진단되었으며, 그 중 25예에서 동반 기형을 가진 
것으로 나타났다. 동반 기형의 종류로 가장 흔한 것은 심혈관계 기형으로 9예에서 관찰되었고, 그 외에 뇌혈관계와 소화기계
를 비롯한 다양한 장기에서 동반된 기형이 있었다. 9명의 콩팥 무발생을 가진 태아 중에서 6예에서 동반 기형을 가진 것으로 
나타나 비뇨기계 기형 중 타장기 기형을 동반하는 비율이 가장 높았다.
결론: 태아의 비뇨기계 기형이 발견된 경우, 심혈관계를 포함한 여러 장기의 기형이 있을 수 있으므로 세심한 산전 진찰과 
상담 그리고 출산 후의 적절한 태아 치료가 필요할 것으로 사료된다.
중심단어: 비뇨기계, 태아기형
